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が、症例の大半を 2型と 3型が占めるため、臨床的にはこれら 2つの型に対す













まず、2011 年から 2016 年までに HLH を発症し、遺伝性 HLH の包括的遺
伝子解析と munc13-4 蛋白発現解析を行った 108 症例の結果を検討したとこ
ろ、UNC13D の両アリルにバリアントが確認された 15 症例全例において
munc13-4 蛋白発現が低下しており、他に蛋白発現低下を認める症例は存在し

























  したがって、本論文は博士（ 医学 ）の学位論文として価値あるものと認める。 
  なお、本学位授与申請者は、平成３１年１月２８日実施の論文内容とそれに関連し
た試問を受け、合格と認められたものである。 
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